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КАК МЕТОД ДИАГНОСТИКИ В КЛИНИКЕ ЛЕГОЧНОЙ ГИПЕРТЕНЗИИ 
Д.А. Затейщиков, Е.Н. Данковцева, А.С. Галявич 
Городская клиническая больница № 51 ДЗ Москвы; Казанский государственный медицинский универ-
ситет МЗ РФ, Казань, Россия 
Исследования патогенетических аспектов развития легочной артериальной гипертензии (ЛАГ) 
привели к выделению в рамах первой группы заболеваний дополнительной подгруппы - 1’ – «веноокк-
люзионная болезнь легких и/или легочный капиллярный гемангиоматоз» (ВБЛ/ЛКГ). Данная форма за-
болевания ассоциирована с плохим прогнозом и развитием осложнений при применении лекарств, 
снижающих давление в легочной артерии. Наследственные формы этого заболевания наследуются по 
аутосомно-рецессивному типу. Прижизненная диагностика заболевания затруднена в силу отсутствия 
клинических различий с идиопатической формой ЛАГ. Нами обследовано 38 больных ЛАГ, с помощью 
таргетного секвенирования нового поколения выявлено два больных с биаллельными мутациями в гене 
EIF2AK4. В одном случае это замена c.C2965Tв гетерозиготном состоянии, приводящая к появлению не-
синонимичной замены в 989 позиции белка (p.Arg989Trp) и не описанный вариант нуклеотидной после-
довательности c.859+1G>A в 7 экзоне также в гетерозиготном состоянии. Данные аутопсии подтвердили 
диагноз ВБЛ. В другом случае это сочетание мутации в 25-том экзоне c.G3424A (p.Val1142Met) и в 9-м 
экзоне c.C1387T (p.Arg463*). Таким образом, в Российской популяции ВБЛ может составлять до 5% от 
общего числа больных ЛАГ. По-видимому, единственным способом прижизненного выявления заболе-
вания может быть выявление патологических вариантов гена EIF2AK4. 
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